








平成 24年 10月17日(水)17:00 -18:30，表記講演会が臨床第 l講義室において開催され，学生，院生，およ
び教職員 160名が参集した.田中先生は色素性乾皮症患者の内，日本で最多数を占める A群患者の原因遺伝子
XPAを世界で最初にクローニングし Natureに発表したこと (1990年)，また，マウス ES細胞を用いた遺伝子ター









持機構である. NER機構に異常をもっ遺伝疾患として，色素性乾皮症 (XP)，コケイン症候群 (CS)，紫外線高感受
性症候群 (UVSS)などが知られており，日光皮膚発がん，身体発育不全，精神神経症状，早期老化などの臨床症状
が認められることから，生命維持における NERの重要性が示唆される.ヌクレオチド除去修復には， 1) RNAポ
リメラーゼ Iの転写をブロックする DNA損傷を特異的かつ迅速に修復する「転写と共役した修復:transcription-
coupled repair (TCR)Jと， 2)全ての部位の損傷を修復する「ゲノム全体の修復:globalgenome repair (GGR)J 
の2つの経路がある(図1).コケイン症候群には CS-AとCS-Bの2つの遺伝的相補性群が存在するが，いずれも
「転写と共役した修復」を選択的に欠損する 一方，色素性乾皮症には XP-Aから XP-G及びXP-Vの8つの遺伝
的相補性群が存在する. XP】C，XP-E細胞は「ゲノム全体の修復」を特異的に欠損し，それ以外の XP四A.XP-B， 




























色素性乾皮症B，D， G群 (XPB，XPD， XPG)遺伝子の突然変異によって， XP症状に CS徴候を合併する症例
がある(それぞれ XP-B/CS，XP-D/CS， XP-G/CS患者と呼ばれる). XPB， XPDは 10個のサブユニットからな
る基本転写因子 TFIIHのサブユニットであり， TFIIHがヌクレオチド除去修復以外に基本転写にも必須の機能を
持つことから， CS徴候が，ヌクレオチド除去修復異常に加えて何らかの転写機能に異常を持つことがその病因で
あると考えられる 一方， XPGはヌクレオチド除去修復において損傷の 5‘端で DNAにnickを入れるエンドヌク
レアーゼ活性をもつことが知られている.
我々 は， XPGの新規の機能を解明する目的で， XPGを蛋白質複合体として精製し XPGが TFIIHと安定な複
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